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NGS-технологии наряду с цитогенетическими и чиповыми методами способны идентифициро-
вать участки ДНК, число копий которых варьируется в человеческой популяции (CNV) *1+. С помощью се-
квенирования полного экзома (WES) можно за сравнительно небольшие деньги охарактеризовать все 
кодирующие участки, нарушения в которых могут иметь серьезные последствия. Существующие алго-
ритмы поиска CNV по экзомным данным не способны предсказывать все вариации и их результаты дос-
таточно плохо согласуются между собой, поскольку поиск усложняется из-за ряда факторов, таких как 
GC-состав, сложность участка ДНК, наличие повторов, дискретная структура экзома и т.д *2,3+.  
В рамках этой работы мы разрабатывали взвешенный подход к оценке CNV на основе подбора 
оптимального набора единичных алгоритмов (ансамбля) и грамотного выбора валидационных данных. 
Мы интегрировали данные 17 крупномасштабных исследований по поиску CNV *4+ и определили нали-
чие или отсутствие CNV более чем в 110 тысячах экзонов для образца “Геном в бутылке” (NA12878). Для 
построения модели были использованы данные полноэкзомного секвенирования 3 фазы проекта 1000 
Геномов *5+ и результаты 5 алгоритмов поиска CNV (EXCAVATOR2, ExomeDepth, XHMM, CONIFER, 
cn.MOPS). Каждый экзон был охарактеризован 203 факторами, среди которых были геномные характе-
ристики локуса и нормализованное на разных масштабах покрытие. 
По результатам этой работы мы предлагаем два альтернативных подхода построения оптималь-
ного ансамбля, один из которых идентифицирует больше достоверных вариаций (precision=49%, 
recall=18%, AUC=0.74), а другой дополняет результаты единичных алгоритмов (precision=59%, recall=2%, 
AUC=0.62). 
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машинное обучение, ансамблевый подход 
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